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요  약：Cornelia de Lange 증후군은 여러 신체 기관의 선천적 기형과 성장지연, 신경 발달학적 이상을 동
반하는 질환이다. 어떠한 생화학적 혹은 염색체 표지자도 아직까지 Cornelia de Lange 증후군에 특이적인 소
견은 발견되지 못하였고 진단은 임상적인 관찰에 전적으로 의존하게 되어있다. 따라서 임상가의 경험이 본 질
환의 발견에 중요한 만큼 저자들은 정신지체와 자폐장애를 보이는 Cornelia de Lange 증후군 사례를 보고하
는 바이다. 
본 증례의 환아는 6세 4개월의 여환으로 걷기 등의 운동발달이 늦었다고 하며 현재까지도 한단어도 말하지 
못하는 심각한 언어지체를 보였다. 또한 눈 맞춤이 빈약하고 타인과 정서적 교류가 되지 않는 등 사회적 상호
작용의 저하와 상동행동을 보였으며 따라서 정신지체와 자폐장애로 진단 할 수 있었다. 
환아는 저신장을 보였고 눈썹이 짙고 속눈썹도 길고 짙었으며 치아 간격이 넓고 코 끝이 들려 있었으며 입
주위에 수염이 나 있었다. 낮은 헤어라인을 보였고 몸통과 사지에 다모증을 보였으며 손가락은 짧은 편이었다. 
방광 요관 역류와 잦은 상기도 감염과 폐렴의 과거력이 있었고 4차례 열성경련이 있었다. 
본 증례의 경우 특징적인 얼굴 모습과 성장발달지연, 정신지체, 행동양상, 동반된 내과적 질환의 병력 등으로 
Cornelia de Lange 증후군으로 진단할 수 있었다. 
 
중심 단어：Cornelia de lange 증후군·정신지체·자폐장애. 
 
 
서     론 
 
Cornelia de Lange 증후군은 여러 기관의 선천적 기
형과 성장지연, 신경발달학적 이상소견을 동반하는 질환
이다. 본 증후군은 1933년 de Lange1)에 의해 처음으로 
보고 되었으며 그보다 먼저 Brachmann에 의해 상체 결
여를 보이는 비슷한 증상의 아동을 부검한 결과가 발표
되어 Brachmann-de Lange 증후군으로도 불린다2). 우
리나라에서는 1967년 문형로3) 등이 첫 1예를 보고하였
으며 그 후 이도승4), 고대경5) 등이 보고한 바 있다. 아
직까지 어떠한 생화학적 혹은 염색체 표지자도 Cornelia 
de Lange 증후군에 특이적인 소견은 발견되지 못하였고 
진단은 임상적인 관찰에 전적으로 의존하게 되어있다. 따
라서 진단, 혹은 유병율에 대한 연구도 어려움이 많은데 
현재까지 연구 결과 유병율은 약 10000명당 1명으로 생
각된다6). Cornelia de Lange 증후군의 후보 유전자로는 
3q 염색체가 연구되고 있으며7) 또한, 상염색체 우성으로 
유전된다는 여러 가지 증거들이 밝혀지고 있으나 대부분 
99%이상이 산발적으로 발병하는 것으로 알려져 있다.8) 
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Cornelia de Lange 증후군은 성장지연, 특징적인 얼
굴모습, 손과 발의 발달 기형, 다모증을 동반한다. 특징
적으로 목이 짧고 헤어라인이 낮고 눈썹이 그린 듯이 짙
은 아치모양이며 속눈썹이 길다. 코와 입술사이의 간격
이 다소 길며 입꼬리가 아래를 향해 있고, 코가 들려있
고 짧으며 코끝이 세모모양이고 콧구멍이 외번되어 있
다.5) 치아 간격이 넓고 구개궁이 높으며 이러한 특징적
인 얼굴모습이 진단에 중요하다. 그 외에 안과적 문제, 
경련성 질환, 청력장애, 비뇨기계, 소화기계, 호흡기, 심
순환기 등 신체 여러 기관들의 이상소견을 보이며 정신
지체, 상동행동, 자폐장애등의 문제를 동반할 수 있다9)10). 
따라서 임상가의 경험이 본 질환의 발견에 중요한 만
큼 저자들은 정신지체와 자폐장애를 보이는 Cornelia de 
Lange 증후군 사례를 보고하는 바이다. 
 
증     례 
 
1. 주소 및 현 병력 
본 증례의 환아는 6세 4개월의 여환으로 인지발달 저
하로 취학연기를 위한 진단서를 받기 위해 내원하였다. 
환아는 눈 맞춤도 빈약하고 불러도 반응이 없으며 혼자 
책을 반복적으로 넘기거나 전단지를 구기며 노는 것을 좋
아 하였다. 한단어도 말하지 못하며 의미 없는 소리만 반
복적으로 낼 뿐이었다.“이리와, 나가, 하지마”정도의 간
단한 지시만 부분적으로 이해 하였고 대소변을 보려는 
의사를 표현할 수 없었다. TV 선전을 몰두하여 보고, 4~ 
5세 경부터는 손으로 반대편 손목을 두드리거나 발로 바
닥을 두드리는 상동 행동이 있었다. 환아는 책이나 전단
지에만 집착하여 책장을 반복적으로 넘기거나 전단지를 
흔들거나 구기면서 노는 것을 좋아하고 전단지를 입에 대
어 그 촉감을 느끼기를 좋아 하였다. 5세부터 특수 어린
이집에 다녔으며 또래 아이들과는 함께 어울리지 못하
고 혼자서 따로 노는 편이었고 어린이 집에서도 책장을 
반복적으로 넘기는 것을 좋아 하였다. 아직까지도 음식을 
잘 씹어 먹지 못하고, 도움 없이 혼자서 컵을 들고 물을 
마시지 못하였다. 36개월경부터 언어치료, 작업치료, 특
수교육을 받아왔으나 별다른 호전이 없었다. 환아는 운
동발달 지연으로 13개월부터 1년간 ○○대학병원 재활
의학과에서 물리치료 받았고, 발달 지연으로 12개월에 
○○대학병원 소아과에서, 27개월에 ○○대학병원 소아
정신과에서 진료를 받았다. 태어날 때부터 몸에 털이 많
아 3세경 ○○대학병원 피부과에서 진료를 받았다. 환아
는 2세 9개월에 후진하던 차에 치여 왼쪽 무릎과 양팔
에 타박상 있어 ○○대학병원 성형외과에 입원한적 있었
으며 교통사고 후 약 1달간 걷지 않으려 하는 증상 있었
다. 이때 소아정신과 진료를 받았는데 이 당시에도 눈 맞
춤이 빈약하고 치료자와 상호작용이 되지 않았으며 모방
행동이 없었고 상동행동이 관찰되었다. 
 
2. 발달력 및 가족력 
환아는 2녀 1남 중 장녀로 태어났다. 환아의 어머니는 
25세, 아버지는 29세에 환아를 출산하였다. 환아를 임신
당시 양수 감소증이 있어 임신 39주에 제왕절개로 분만
하였다. 출생당시 태변을 흡입하였다고 하며 출생체중 
2.5kg(3 percentile) 키 46cm(3 percentile)였다. 출생 
후 신생아 황달로 광선치료 받았으며 인큐베이터에 있지
는 않았다. 임신 당시나 출산 후 가족 내 별다른 스트레
스는 없었다. 엄마가 계속 키웠으며 모유가 잘 나오지 않
아 우유를 먹였다. 환아는 순한 편으로 잘 먹고 잘 자고 
보채는 일도 별로 없었다. 환아는 목가누기 3개월, 뒤집
기 8개월, 앉기 14개월, 서기 20개월, 걷기 24개월로 운
동발달이 늦었다고 하며 낯가림이나 분리 불안은 거의 없
었다. 백일 경 눈 맞춤이나 사회적 미소 등이 있었으나 
이후에 사라졌다. 치아 발육도 늦어 24개월 경부터 시작
되었다. 생후 15일에 폐혈증 소견으로 소아과에 7일간 
입원하였으며 생후 45일에 모세기관지염으로 입원한적 
있었다. 그 후 상기도 감염이 잦았으며 3세, 6세경 두 차
례 폐렴으로 입원하였다. 20개월에 열성 경기 1회 있었
으며 그 후로도 24개월 까지 약 1달 간격으로 두 차례 
더 열성경기가 있었다. 소아 정신과 평가도중, 6세 5개월
에 한차례 더 열성 경기를 보였다. 환아는 22개월에 방
광 요관 역류가 발견되어 1년간 약물 치료를 받았다. 
환아의 고종사촌 여아는 현재 12세로 언어발달지연을 
보였으나 지금은 정상이라고 한다. 환아의 남동생은 3세
10개월이며 걷기 14개월로 운동발달 지연을 보였으며 언
어발달도 지연되어 표현 언어가 1단어 수준이었다. 남동
생도 ○○대학교 소아정신과에서 베일리 유아용 발달검
사 시행하였으며 정신발달 연령은 21개월, 운동발달 연
령은 27개월로 지체된 수준을 보였으나 그 외 사회적 상
호 작용등은 문제가 없었다. 여동생은 1세 6개월로 현재
까지 정상 발달 소견을 보였다. 
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3. 정신상태검사 및 신체이학적 검사 
환아는 내원당시 키 104cm(<3 percentile), 몸무게 
20kg(50 percentile), 머리둘레 53cm(>97 percentile)
였다. 긴 생머리를 양 갈래로 묶고 있었으며 쌍거풀이 진 
짙은 눈매를 가지고 있었고 눈썹이 짙었고 속눈썹이 길
었다. 얼굴에 비해 상대적으로 입이 크고 입주변에 옅은 
수염이 나 있었다(Fig. 1). 목이 짧고 낮은 헤어라인을 
보였고 몸통과 사지에 털이 많이 난 모습이었다(Fig. 2). 
코가 들려있고 짧으며 치아 간격이 넓었고 손가락은 짧
은 편이었다. 치료자와 눈 맞춤은 빈약하였고 의미 있는 
발성은 관찰되지 못하였다. 장난감에 전혀 관심을 보이
지 않았고 치료자가 책을 주자 책을 반복적으로 넘겨보
았으나 치료자와 상호작용은 이루어지지 않았다. 환아는 
짜증스러운 얼굴로“우~, 우~”하는 소리를 계속 냈고 오
른손으로 왼쪽 손등을 두드리거나 발로 바닥을 두드리
는 상동행동을 보였다. 전단지를 주자 흥미를 보이며 이
를 입에 대어 감촉을 느끼거나 구기는 행동 있었다. 갑
자기 치료자의 손을 자신의 입에 대어 감촉을 느끼기도 
하였다. 
사회성숙도 검사상 사회연령 1세 6개월, 사회지수 24
로 평가되었고 아동기 자폐아 평정척도는 32.5점 이었고 
임상적 진단은 DSM-Ⅳ에 근거하여 정신지체, 자폐장애
로 생각되었다. 
이학적 검사상 뇌 자기공명영상에서는 정상소견 보였
고 뇌파상 양측 대뇌 중측두엽에 독립적으로 부정형 예
파가 간헐적으로 관찰 되었다. 청력유발 전위검사, 염색
체검사에서는 정상소견을 보였다. 
 
고     찰 
 
대부분의 Cornelia de Lange 증후군 환자는 중등도 
이상의 인지, 언어, 사회성 발달 저하를 보인다. Cornelia 
de Lange 증후군 환자의 평균 IQ는 53(30~85)이며 
30~60% 만이 독립적인 식사나 착탈의 등의 신변처리가 
가능하다고 한 보고가 있다11). 환자의 50% 이상이 눈 맞
춤의 결핍이나 모방, 비언어적 의사소통의 결여, 비 기능
적인 일상에 집착하는 등의 사회적 상호작용의 결여를 보
인다. 지능이 낮거나 의사소통능력이 없는 경우에는 자
해행동이 많이 나타난다. 4세 이상의 Cornelia de Lange
증후군 환아의 53%가 두 단어 이상이나 문장을 구사할 
수 있고 33%가 한 단어나 두 단어 수준의 언어만을 구
사할 수 있는 등 언어 발달의 심각한 지체를 보인다12). 특
히 출산시 저체중이거나, 청력장애가 있거나, 상지의 기
형이 있을때, 그리고 사회적 관계를 맺는 능력이 부족하
거나, 심각한 운동발달 지연이 있을 때는 전혀 표현 언
어가 없는 정도로 언어발달의 심각한 지체가 나타난다. 
최근에는 Cornelia de Lange증후군의 표현이 여러 가
지 다양하다고 생각되어진다. 따라서 성장 저하나, 인지 발
달 저하, 얼굴의 기형이 약간 동반되고 사지의 기형은 동
반되지 않는 경미한 질환과, 전통적인 Cornelia de Lange 
Fig. 1. The characteristic face of Cornelia de Lange syn-
drome. 
Fig. 2. Hypertrichosis in back. 
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증후군으로 분류되는 것으로 생각된다. 경미한 환자군에
서는 정신지체와 성장지연이 심하지 않고 심한 환자군
은 사지의 기형과 선천성 심장장애 등의 중증 질환이 
많이 나타나지만 두 환자군 모두에게서 얼굴의 특징적
인 모습은 공통적으로 나타난다13)14). 본 증례의 환자의 
경우 특징적인 얼굴 모습을 보이나 소두증이나 사지의 
기형은 동반되지 않는 등 전통적인 Cornelia de Lange 
증후군 보다는 경미한 환자군에 속하는 것으로 생각 되
었다. 
Cornelia de Lange증후군은 여러 가지 행동문제가 동
반되는 것으로 알려져 있다15). 그러나 발병율이 높지 않
기 때문에 이에 대한 정확한 연구가 진행되는 것에는 많
은 어려움이 있었다. Berney 등16)은 49명의 Cornelia 
de Lange증후군 환자를 대상으로 한 연구에서, 이 질
환의 환자들에게서 정신지체, 과잉활동, 자해행동, 공격
성, 수면장애등이 동반된다고 보고하였다. 특히 신장, 얼
굴모습 등의 신체적 특징이 정신지체의 정도와 연관되
어 있었고 여자의 경우가 신체적인 이상이나 기형등이 
더욱 뚜렷하고 심하게 나타나는 경우가 많았다. 또한 환
자의 53%가 ICD-10의 자폐장애에 해당하는 증상을 
보였으며 정신지체의 정도가 심할수록 자폐증이 많이 나
타났다. 자폐가 동반된 환자의 경우에는 수면장애, 소화
기계 장애, 자해행동, 공격성 등이 더 심하게 보였다. 
본 증례의 경우에도 심도의 정신지체와 더불어, 사회적 
상호작용의 질적인 장애, 언어발달의 질적인 장애, 제한
된 관심 및 상동행동 등 DSM-IV의 자폐장애에 해당
되는 임상 양상을 보였다. 
Cornelia de Lange증후군은 본 증례의 경우와 같이 
비뇨생식계의 기형을 많이 동반하여 방광 요관 역류가 환
자의 12%에서 나타난다. 또한 간질발작이 23%에서 나
타나며 반복적인 상기도 감염과 폐렴이 25%에서 나타
난다2). 이는 본 증례의 경우에서 나타난 간질 발작의 병
력과 잦은 상기도 감염과 폐렴의 병력과 일치한다. 또한 
위식도 역류와 다양한 형태의 장폐색이 나타날 수도 있다. 
본 증례의 경우 특징적인 얼굴 모습과 성장발달지연, 정
신지체, 행동양상, 그리고 비뇨 생식계의 기형, 잦은 상기
도 감염과 폐렴의 과거력, 간질발작의 병력 등으로 Cor-
nelia de Lange 증후군으로 진단할 수 있었다. 따라서 발
달지연을 주소로 내원하는 아동들의 경우, 정신과적 관찰 
이외에 면밀한 신체적 이학적 검사를 통해 원인 질환을 
규명하려는 노력이 계속 되어야 하겠다. 
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A CASE OF CORENELIA DE LANGE SYNDROME WITH 
MENTAL RETARDATION AND AUTISTIC DISORDER 
 
Jung-Eun Song, M.D., Se Joo Kim, M.D., Nak Kyoung Choi, M.D. 
Department of Psychiatry, College of Medicine, Hallym University, Anyang 
 
Cornelia de Lange syndrome is a dysmorphogenic disorder characterized by multiple congenital abnor-
malities, mental retardation, growth retardation and neurodevelopmental abnormalities. Diagnosis for the 
Cornelia de Lange syndrome is dependent on the clinical observation because neither definite biological 
marker nor definite chromosomal abnormality have been investigated. Clinical observation is important 
for the diagnosis, so we report a case of Corenelia de Lange syndrome with mental retardation and autistic 
disorder. 
The patient is a 6-year old girl. Her motor development and language development have been delayed. 
She could say no meaningful word and understood simple command partially. She showed poor eye con-
tact and poor emotional interaction. Social interaction was impaired and she Showed stereotypic behaviors. 
Thus we diagnosed her as mental retardation with autistic disorder. 
She had vesicoureteral reflux, frequent upper respiratory infection and pneumonia. She had experienced 
febrile convulsions 4 times. She had short stature, confluent eyebrows, long eyelashes, and upturned nose 
with anteverted nostrils. She also showed low hairline and hypertrichosis in body and extremities. Her 
finger was short. 
In this case, we diagnosed Cornelia de Lange syndrome by her characteristic face, hypertrichosis and 
medical and behavioral problems that were frequently showed in this syndrome. 
 
KEY WORDS：Cornelia de lange syndrome·Mental retardation·Autistic disorder. 
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